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Concluzii
1. Tonusul fi brelor intrafusale ale fusului neuro-
muscular este reglat de sistemul nervos simpatico, în 
funcţie de schimbările mediului înconjurător și ale 
stării emoţionale a persoanei. 
2. Prezenţa spasmului muscular testabil al fi brei 
tensionate este cauzat de activarea locală a aferenţelor 
Ia și a răspunsului refl ex consecvent al alfa-motoneu-
ronilor, care indică prezenţa fusului neuromuscular. 
3. Informarea pacienţilor și conștientizarea co-
relaţiei dintre stres și tensionare musculară, dintre 
tensionare musculară și durere pot ameliora starea 
acestora. 
4. Abordarea complexă a problemei de către ne-
urologi, medicii de familie, fi zioterapeuţi și psihologi 
ar conduce la optimizarea tratamentului pacienţilor 
cu STIS.
5. STIS nu este o condiţie fatală, însă poate să 
reducă semnifi cativ calitatea vieţii și, de asemenea, 
reprezintă o cauză majoră de limitare a capacităţii de 
muncă a persoanelor afectate, ceea ce provoacă mari 
prejudicii economice pentru societate.
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Rezumat
Sindromul tensionării intrafusale simpatice (STIS) 
este un sindrom muscular dureros cu simptome regiona-
le. Punctele-trigger, care cauzează durerea iradiată în zone 
caracteristice pentru mușchi specifi ci, limitează amplitudi-
nea mișcării și cauzează un spasm muscular local vizibil și 
palpabil la stimularea locală, sunt semnele clasice ale STIS. 
Acest sindrom nu este o condiţie fatală, însă poate să redu-
că semnifi cativ calitatea vieţii. 
Summary
Sympathetic intrafusal tension syndrome (SITS) is a 
muscular pain syndrome with regional symptoms. Trigger 
points which cause referred pain in characteristic areas for 
specifi c muscles, restricted range of motion and a visible 
or palpable local twitch response to local stimulation, are 
classic signs of SITS. Th e SITS is not a fatal condition, but it 
can cause signifi cant reduction in quality of life. 
Резюме 
Синдром симпатического интрафузального на-
пряжения (ССИН) является мышечным болевым 
синдромом с региональной симптоматикой. Триггер-
ные точки, которые вызывают иррадиирущую боль в 
характерных областях и в конкретных мышцах, огра-
ничивающих диапазон движения и вызывающих ви-
димое или ощутимое местное мышечное напряжение 
в ответ на местные стимуляции, являются классиче-
скими признаками ССИН. Этот синдром не приводит 
к фатальному исходу, но может привести к значитель-
ному снижению качества жизни.
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Studiile în domeniul accidentului vascular Ce-
rebral (AVC) sunt foarte complicate, deoarece  mate-
rialul genetic cu care se lucrează, la expunerea unor 
factori de mediu, se poate modifi ca destul de repede, 
apărând noi riscuri genetice. Unele studii epidemio-
logice genetice familiale însă denotă că un accident 
vascular cerebral are origine genetică și atestă că au 
fost depistate mai multe gene care  ar provoca AVC. 
În plus, sunt identifi cate mai multe tulburări care pot 
provoca un AVC sau duce la acesta. Studiul genetic 
al AVC are multe avantaje. Descoperirea genelor va 
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oferi posibilitatea de a înţelege mecanismele apariţi-
ei AVC, fi ziologia patologică a AVC, va face posibilă 
identifi carea precoce a factorilor-ţintă care ar duce la 
prevenirea și, posibil, la o terapie incipientă în unele 
cazuri de apariţie a AVC.
Managementul factorilor de risc poate conduce 
la schimbarea dramatică a incidenţei AVC. Modul 
de viaţă și alte câteva condiţii au fost identifi cate ca 
factori de risc ai AVC. Acestea includ hipertensiunea 
arterială sistemică (HTA), infarctul acut de miocard 
(IMA), fi brilaţia arterială (FA), diabetul zaharat (DZ), 
hipercolesterolemia, coagulopatiile, patologia vaselor 
magistrale, tabagismul, consumul de alcool [1].
Genetica  accidentului vascular cerebral 
AVC obișnuit este destul de frecvent întâlnit în 
cadrul populaţiilor. Studiul aprofundat al acestei ma-
ladii ar oferi posibilitatea de a găsi genele care provoa-
că AVC, ar facilita inţelegerea fi ziologiei patologice 
cerebrovasculare, ar determina producerea remediilor 
pentru prevenirea AVC. În urma studiului AVC ar pu-
tea fi  propuse diverse testări genetice care ulterior ar 
face posibililă  identifi carea persoanelor cu risc sporit 
de apariţie a AVC. La baza studiilor epidemiologice 
stau asemănările dintre gemeni sau familii întregi, 
estimând chiar timpul aproximativ de acţiune a AVC 
asupra acestora (la nivel de generaţii). Studiile genelor 
specifi ce și analizele genetice linkage au ca scop de-
pășirea genelor  implicate nemijlocit în apariţia AVC. 
Studiile sus-numite stau la baza cercetărilor genetice 
contemporane ale  AVC.
Cercetările asocierilor de gene specifi ce
Analiza genelor specifi ce reprezintă un instru-
ment major pentru genele de studiu în caz de accident 
vascular cerebral. Aceste studii compară frecvenţele 
preselectate ale genelor alele. O alelă este considerată 
a fi  asociată cu AVC în cazul în care frecvenţa diferă 
semnifi cativ între cazurile date și controale. Genele 
trebuie să fi e alese în avans, în studiile genelor specifi -
ce, ele pot fi   deja cunoscute funcţional ca gene iden-
tifi cate relevante sau din studiile genelor linkage. Cele 
mai multe studii ale accidentului vascular cerebral cu 
anumite date au evaluat genele care afectează coagu-
larea sângelui, sistemul renină-angiotensină-aldoste-
ron, producţia de oxid nitric, metabolismul homocis-
teinei și metabolismul lipidic [2].
Un exemplu de studiu al genelor specifi ce este 
Studiul GENetique de l’Infarctus Cerebral (GENIC). 
Studiul a recrutat 510 cazuri acute de accident vascu-
lar cerebral ischemic și de vârstă. Potrivit controalelor 
la care au fost supuse persoanele internate în spital, 
acestea trebuiau să nu sufere de boli neurologice. 
Cercetătorii au colectat și au studiat plasmă de la toţi 
participanţii, au testat  82 de polimorfi sme nucleoti-
dice unice de la 36 de gene. În plus, pacienţii  au fost 
supuse unor ample cercetări, analize, inclusiv tomo-
grafi e cu rezonanţă magnetică, ecografi e carotidiană, 
Doppler transcranian, ecocardiografi e, electrocardi-
ografi e, analize de sânge pentru stabilirea profi lului 
lipidic și ADN. Toţi participanţii au răspuns la un 
chestionar structurat, în care au trebuit să indice dacă 
au avut înregistrate antecedentele medicale, inclusiv 
hipertensiune arterială, diabet zaharat, tabagism  și 
boli vasculare.
Cercetarea GENIC a depistat, de asemenea, aso-
ciaţii  ale sistemului renină-angiotensină-aldosteron 
[3]. Enzima de conversie a angiotensinei plasmatice 
(ACE) a fost depistată în cantitate mai mare compa-
rativ cu controalele stabilite de metodică, riscul de ac-
cident vascular cerebral  crescând odată cu nivelurile 
mai ridicate de ACE.
O altă constatare relevantă a cercetării GENIC în 
cadrul genei sintazei endoteliale constitutive de oxid 
nitric (ecNOS), care produce NO din endoteliul ar-
terial și arteriolar [4]. O substituţie a G în T a genei 
poate să conducă la înlocuirea cu acid aspartic a aci-
dului glutamic în poziţia 298 (Glu298Asp). Combi-
nând toate subtipurile, alela G a fost mai frecventă în 
accident vascular cerebral decât controalele.
Arteriopatia cerebrală autosomală dominantă cu 
infarcte subcorticale și leucoencefalopatie (CADA-
SIL) reprezintă o tulburare a genei singulare-unice 
care cauzează debutul precoce al accidentului vascu-
lar cerebral al vaselor sangvine mici. CADASIL are un 
mecanism autosomal dominant, cu o penetranţă de 
moștenire familială completă. Pacienţii se prezintă cu 
migrenă (de obicei, cu aură), în timp ce hiperinten-
sităţile  apar în decada a treia sau a patra, accidentul 
vascular cerebral periodic la nivel subcortical se mani-
festă în decada a cincea (chiar și în absenţa factorilor 
de risc vascular), demenţa subcorticală – în decada a 
șasea, rar moartea survine în decada a șaptea.
CADASIL este cauzată de mutaţiile  genei NOT-
CH3, genă ce codifi că un receptor transmembranar în 
celulele musculare netede vasculare [5]. Mutaţiile pot 
perturba conservarea înaltă a reziduurilor de cisteină 
în domeniul epidermal al factorului de creștere, cum 
ar fi  pe partea extracelulară a receptorului. Există di-
verse mutaţii care provoacă aceste boli – o cercetare 
recentă a descoperit 54 de mutaţii la 125 de pacienţi, 
aproape 90% dintre care au fost amplasate în exonii 
2-6 [6].
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Tulburările moștenite ale coagulării sângelui 
Factorul V Leiden
Mutaţia factorului V Leiden constă dintr-o sub-
stituţie unică (G1691A) la nivelul genei factorului V și 
este cea mai frecventă cauză a moștenirii trombozei ve-
noase profunde. Mutaţia provoacă o substituţie amino-
acidică (Arg la Gln), care blochează proteina C, locusul 
său specifi c, prevenind astfel dezactivarea factorului V. 
Heterozigoţii au un risc de 7,8 ori de apariţie  a trom-
bozei venoase cerebrale, în timp ce homozigoţii au un 
risc chiar mai mare [7]. Mutaţia provoacă un risc de 
creștere ușoară a accidentului vascular cerebral arterial, 
cu un raport de 1,22 pentru AVC ischemic la pacienţii 
cu vârsta sub 18 ani [8]. Rolul factorului V Leiden care 
provoacă accidentul vascular cerebral arterial sporește 
dacă pacienţii sunt expuși și altor factori de risc al apa-
riţiei AVC, cum ar fi  prezenţa anticorpilor antifosfolipi-
dici, contraceptivele orale, migrena etc.
Protrombina
O altă mutaţie frecventă care provoacă trombo-
za este mutaţia protrombinei G20210A. Ea determină 
un risc de creștere a trombozei venoase cerebrale cu 
valoare  de 10 unităţi, la amestecul cu contraceptivele 
orale crescând la o valoare estimată la 150 [7]. În plus, 
G20210A ar putea crește ușor riscul apariţiei  AVC 
arterial, cu un procent estimat la 1,10 [8]. Pacienţii 
ce prezintă tromboze venoase cerebrale trebuie să 
fi e evaluaţi pentru un istoric familial sau personal de 
tromboză venoasă profundă și ar trebui să fi e testaţi 
pentru mutaţiile protrombinei și factorului V Leiden. 
Femeile depistate și cu alte mutaţii ar trebui să evite 
contraceptivele orale.
Proteinele C și S, antitrombina III
Defi cienţe în anticoagularea  naturală a proteine-
lor C și S pot conduce la stări protrombotice și produ-
ce tromboze venoase cerebrale. Defi cienţa proteinei C 
este asociată cu un risc de AVC ischemic arterial cu o 
valoare de 6,49 și defi cienţa proteinei S cu o valoare 
de 1,14 [8]. Proteinele C și S ar putea fi  reduse tran-
zitoriu după un accident vascular cerebral acut sau 
în alte condiţii, cum ar fi  coagularea intravasculară 
diseminată, boli renale, boli de fi cat și, prin urmare, 
este necesară prelevate probele în serie. Defi cienţa de 
antitrombină III este o trăsătură autosomal-dominan-
tă, de asemenea, ea este asociată cu tromboze venoase 
[9], dar mai puţin cu AVC ischemic, cu un procent 
estimat la 1,02 [8].
Factorii genetici au o infl uenţă indubitabilă asu-
pra AVC.  Existenţa ictusului atât în anamneza ma-
ternă, cât și paternă a fost asociată cu un risc sporit 
la descendenţi. Multe coagulopatii sunt moștenite 
ca gene autosomal dominante sau recesive, dar și ca 
afecţiuni ereditare X-linkate. Aceste tulburări, inclu-
siv defi cienţele de proteină C și S, mutaţiile factorului 
V Leiden cumulate cu alte defi cienţe ale factorilor, pot 
conduce la o creștere a riscului de tromboză venoasă. 
Unele coagulopatii aparent moștenite, cum ar fi  exis-
tenţa lupusului anticoagulant sau anticorpii anticardi-
olipin, pot fi  familiale în ≈ 10% din cazuri. Tulburările 
moștenite ale diferitor factori de coagulare (factorii II, 
V, VII, VIII, IX, X, XI, XII) pot conduce la hemoragie 
cerebrală în copilărie sau în perioada neonatală [1].
Puncte majore:
• Factorii de risc genetic pot afecta un individ cu 
accident vascular cerebral, în dependenţă de severita-
tea accidentului vascular cerebral atunci când apare, și 
modula efi cacitatea intervenţiei acute și preventive.
• Medicii sunt sfătuiţi să efectueze consultaţii ge-
netice înainte de obţinerea testelor genetice de labora-
tor la pacienţii cu accident vascular cerebral.
• Istoricul familial de accident vascular cere-
bral, dovezi de implicare a altor sisteme (ochi, piele, 
rinichi, inimă) sau prezenţa simptomelor cognitive / 
psihice sunt sugestive pentru sindroame genetice ale 
accidentului vascular cerebral.
• Cauze monogenice de accident vascular cere-
bral sunt extrem de rare, dar pot fi  confi rmate cu aju-
torul testelor de laborator.
• În ciuda faptului că sunt cauzate de o mutaţie 
defi nită, a unei singure gene, tulburările  accidentului 
vascular cerebral au variabilitate în clinică datorită in-
teracţiunii factorilor genetici și de mediu.
• Datele neuroimagistice, de laborator și de tes-
tare clinică pot oferi informaţii despre etiologia acci-
dentului vascular cerebral și potenţialul mecanism la 
nivel genetic al bolii.
• La nivelul asociaţiei de tulburări cerebrovas-
culare continuă studiile genomului. Este de așteptat 
identifi carea mai multor variante genetice, cu mări-
mea efectului pe care-l au asupra riscului de accident 
vascular cerebral, severitate și rezultat.
• Descoperirea acestor noi markeri genetici oferă 
noi strategii de predicţie a rezultatului și modelarea 
riscului clinic de prevenire și tratament al accidentu-
lui vascular cerebral.
• În prezent, medicii sunt sfătuiţi să continue să 
se concentreze asupra tratamentului riguros al tuturor 
factorilor de risc schimbători pentru accidentul vas-
cular cerebral și să ofere cu precauţie și competenţa 
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Rezumat
Genetica accidentului vascular cerebral (AVC) repre-
zintă un domeniu de studiu relativ nou și de perspectivă. 
AVC este o maladie cu trăsături genetice complexe, fi ind 
mai mult decât o tulburare monogenică simplă. Deocam-
dată nu este depistată  o genă “universală” care provoacă 
majoritatea cazurilor ce duc spre AVC. În acest articol sunt 
abordate unele probleme în studiul AVC, unele metode de 
studiu curente în domeniul de cercetare a AVC, sunt releva-
te bolile ereditare care provoacă AVC, aspecte ce pot servi 
drept referinţă pentru cercetătorii afl aţi în încercarea de a 
identifi ca tulburările ce duc la un AVC. Este cert faptul că 
studiile în domeniul AVC vor contribui la obţinerea unor 
noi rezultate în domeniul geneticii epidemiologice și în ge-
netica moleculară, care se vor aplica la cercetarea bolilor 
vasculare și factorilor de risc care le provoacă.
FACTORI DE RISC PENTRU AVC 
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Introducere
În fi ecare an circa 130000 de persoane din Ma-
rea Britanie suferă de un stroke, ceea ce înseamnă o 
persoană la fi ecare 5 min. Actualmente accidentul 
vascular cerebral (AVC) ischemic reprezintă a treia 
cauză de deces după bolile cardiovasculare și prima 
cauză a dizabilităţii în populaţia generală [1]. Orga-
nizaţia Mondială a Sănătăţii estimează că 5,7 mln. 
de oameni decedează anual din cauza unui AVC is-
chemic. Dintre toţi pacienţii cu vârsta între 45 și 65 
de ani, care au suferit un ictus ischemic, 8-12% vor 
deceda în primele 30 de zile. Majoritatea pacienţilor 
afectaţi depășesc vârsta de 65 de ani, însă orice vâr-
stă are un risc de AVC, inclusiv copiii și chiar sugarii 
[2, 3]. Riscul de ictus recurent după un atac ischemic 
tranzitor (AIT) sau AVC ischemic variază de la 5% la 
20% pe an. Cel mai mare risc este în primele zile după 
primul accident. Riscul cumulativ de AVC recurent la 
supravieţuitori este de 7,7% la 1 an și crește la 18,3% 
la 5 ani [2, 4]. Aceste cifre alarmante sugerează impor-
tanţa managementului aspectelor preventive ale AVC 
în mod urgent.
Există două tipuri de AVC ischemic: trombotic 
și embolic, și împreună acestea reprezintă 85% din 
totalul ictusurilor [5]. Ictusul trombotic este tipul cel 
mai frecvent și survine atinci când un tromb blochea-
ză fl uxul sangvin către creier. Trombul se poate for-
ma într-o arteră afectată de ateroscleroză. Ictusurile 
trombotice se întâmplă, de obicei, noaptea sau dimi-
neaţa devreme. Obișnuit, un AIT sau AVC minor apa-
re înainte de ictusul trombotic.
Ictusurile embolice se dezvoltă la dezintegrarea 
trombilor cu vehicularea lor spre creier, unde arterele 
mari se ramifi că în artere mai mici, întrerupând fl u-
xul sangvin către creier. Majoritatea emboliilor sunt 
cauzate de bolile cardiace, în special de fi briaţia atrială 
(FA) [5]. Fibrilaţia atrială este considerată un factor 
de risc major al complicaţiilor tromboembolice sis-
temice și cerebrale, fi ind responsabilă de 15-45% din 
totalul AVC la bolnavii în vârstă de peste 60 de ani și 
de 45% de AVC cardioembolic. 
Conform studiului Framingham, riscul embolic 
în FA nonreumatică este de 5,6 ori mai mare compa-
rativ cu grupul de control, iar la cei cu FA valvulară 
acest risc este de 17,6 ori mai înalt. Riscul embolismu-
